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WE: 线粒体 DNA (m DNA) 由 于 自身 比较 独特 的 遗传 特性 《母系 壳 传 、 缺 乏 重 组 和 进化 速率 高 ) 而 被 广 
泛 地 应 用 于 人 类 群体 的 起 源 和 演化 研究 。 通 过 对 其 全 序列 的 限制 性 酶 切 和 D - 环 高 变 区 序列 数据 的 分 析 ，mtD- 
NA 较 好 地 阐明 了 人 类 学 中 诸如 现代 人 类 起 源 、 人 群 过 去 动态 的 估计 以 及 单个 人 群 的 区 域 性 微分 化 和 人 口 历史 
学 等 问题 。 综 述 了 近年 来 世界 各 人 群 mtDNA 的 研究 进展 、 研 究 方法 的 改进 、mtDNA 与 核 基 因 标 记 结 果 的 异同 、 


mDNA 与 语言 的 协同 进化 关系 、 古 者 DNA 研究 以 及 当前 关于 这 种 遗传 标记 本 身 遗 传 特 性 的 争论 。 
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人 类 线粒体 DNA (mtDNA》 是 存在 于 胞 质 细 
胞 器 线粒体 中 的 一 个 闭合 环 状 、 有 16 569 个 碱 基 
的 分 子 (Anderson 等 ，1981)， 在 每 个 细胞 中 存在 
成 百 上 千 的 拷贝 。mtDNA 编码 13 PARK De SC (E t 
酸化 呼吸 链 组 成 酶 所 必需 的 多 有 上 肽 、12SrRNA 、 
16SrRNA 和 22 个 IRNA。 和 母系 遗传 、 缺 乏 重组 和 
进化 速率 高 是 mtDNA 比较 特异 的 遗传 特性 ， 也 是 
其 作为 研究 人 类 系统 进化 、 人 群 迁移 历史 的 一 个 很 
有 用 的 遗传 标记 的 内 在 原因 。 母 系 遗 传 、 缺 乏 重 组 
使 得 从 mtDNA 构建 的 系统 树 可 以 很 好 地 反映 人 类 
的 母系 迁移 历史 (Cann 等 ,1987; Vigilant 等 , 1991; 
Chen 等 , 1995; Redd 和 Stoneking, 1999; Quintana- 
Murci 等 . 1999; Chen 等 ,2000)。 高 进化 速率 (HE 
核 基 因 组 的 10 ~ 204%) 使 得 mtDNA 可 以 区 分 开 一 
些 亲 绿 关系 很 近 的 人 群 。 而 其 中 长 1 122 个 碱 基 的 
mtDNA D- 环 控制 区 是 mtDNA 基因 组 中 进化 速率 
最 高 、 最 具 多 态 的 区 域 (Vigilan 4$, 1989), 

AK mtDNA 遗传 变异 方面 的 早期 数据 (1989 
年 以 前 ) 主 要 通过 限制 性 酶 切片 段 长 度 多 态 (re- 
striction-fragment-length polymorphism, RFLP) 手段 
获得 ， 这 通常 采用 “Southem blotting” 5X "End-la- 
beling” 等 方法 。 随 着 PCR 技术 的 日 益 成 熟 和 广泛 
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使 用 ，DNA 序列 测定 逐渐 变 得 操作 简单 ，RFLP 方 
法 也 得 以 改进 、 采 用 9 对 引物 重 又 扩 增 mDNA 全 
序列 ， 再 用 多 种 限制 性 内 切 酶 进行 酶 切 的 高 分 辩 率 
RFLP (high-resolution RFLP) (Ballinger 等 , 1992; 
Torroni 等 ,1992, 1993,1996,1998) 和 直接 测定 线 粒 
体 DNA D - 环 控制 区 序列 {Vigilant 等 ,1989, 1991; 
Horai Æ, 1993; Watson AF, 1996; Comas 4. 1998; 
Redd 等 ,1999; Yao 等 ,2000) 在 目前 各 大 洲 人 群 中 
都 做 了 很 多 工作 。 本 文 试图 从 以 下 6 个 方面 对 近年 
来 的 工作 做 一 小 结 。 


1 非洲 起 源 说 和 世界 范围 内 的 人 群 迁 移 


1.4 非洲 起 源 说 

人 类 非洲 近期 起 源 说 (the recent African origin 
modal)。 首 先 由 Johnson 等 (1983) 和 Cann 等 
(1987) MESA ARH mtDNA 研究 结果 而 提 
出 、 之 后 Stringer 等 (1988) 从 考古 学 方面 子 以 证 
3r. 目前 又 由 较 多 的 遗传 学 方面 的 证 据 所 证 实 
(Vigilant 等 、1991; Relethford 等 , 1994; Jorde 等 ， 
1997;Seielstad 等 ,1999;Jorde 等 ,2000)。 该 假说 认 
为 解剖 学 上 的 现代 人 类 祖先 约 在 10 ~ 20 万 年 前 起 
源 于 非洲 ， 随 后 扩散 到 世界 其 他 大洲， 替代 了 以 前 
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各 地 存在 的 古人 类 。 人 类 非洲 起 源 假说 的 实质 就 是 
认为 解剖 学 上 的 现代 人 类 祖先 和 以 前 分 散在 世界 各 
地 的 古人 类 不 是 同一 个 物种 。 与 人 类 非洲 起 源 说 对 
应 的 另 一 个 假说 , 即 多 地 区 起 源 说 (the multi- 
regional evolution modal〉 则 认为 现代 人 类 祖先 是 从 
分 散在 世界 各 地 的 直立 人 (Homo erectus) 同时 进 
化 而 来 ， 在 各 人 群 间 可 能 存在 基因 流 (Wolpoff 等 ， 
1984)。 多 地 区 起 源 说 实质 上 是 在 尝试 解释 各 大 洲 
人 群 间 的 差异 ， 同 时 又 兼顾 各 地 区 人 群 间 的 连续 
性 。 其 他 的 一 些 很 说 认为 ， 人 类 祖先 主要 是 非洲 起 
源 并 与 其 他 大 洲 人 群 有 基因 交流 (Smith 等 ，1989; 
Relethord 等 ，1999)， 这 些 可 统 括 在 多 起 源 假说 的 
框架 内 。 

来 自 世界 人 群 mtDNA 数据 的 研究 分 析 从 3 个 
方面 表明 人 类 祖先 近期 起 源 于 非洲 。 首 先是 在 非洲 
人 群 中 观察 到 比 其 他 大 洲 人 和 群 更 丰富 的 遗传 多 态 
性 。 尽 管 群体 内 的 mtDNA 遗传 变异 情况 会 受到 多 
种 因素 [如 瓶 禾 效应、 群体 扩张 、 选 择 作 用 ( Roger 
等 , 1992; Roger, 1995 ) 和 进化 速率 (Relethford， 
1997) 等 ] 的 影响 ， 但 古老 群体 一 般 会 有 更 长 的 时 
间 来 积累 变异 ， 因 而 表现 出 较 年 轻 群 体 更 具 丰 富 的 
遗传 多 态 性 。 非 洲 人 群 的 有 效 群 体 大 小 比 其 他 大 洲 
人 群 大 ， 是 这 一 遗传 现象 的 另 一 解释 ， 这 在 近期 的 
论著 中 都 有 阅 述 (Relethford 等 , 1994; Relethford, 
1998), 但 来 自 Y 染色 体 标 记 的 证 据 却 不 支持 该 解 
FE (Seielstad 等 ，1999)。 其 次 是 各 大 洲 人 群 中 的 
mtDNA 单 倍 型 的 系统 发 育 分 析 都 显示 了 一 个 非洲 
的 根 (African root). JEH A AI H EAR H A RES 
聚 成 两 大 枝 ， 这 首先 是 由 Cann $$ (1987) 报道 的 。 
在 后 期 的 工作 中 也 陆续 地 观察 到 类 似 的 结果 (Vig- 
lant 等 , 1991; Jorde 等 ,1995; Redd 等 ,1995), 这 种 结 
果 在 方法 学 上 开始 存在 一 些 争 议 (Hedges $, 
1991)， 主 要 是 针对 Vigilant 等 (1991) 的 工作 。 然 
m. Penny 等 (1995) 使 用 改进 的 计算 方法 对 其 数 
据 重新 分 析 的 结果 仍然 支持 现代 人 类 非洲 起 源 的 结 
ib. 再 次 ， 对 世界 各 人 群 的 计算 模拟 表明 各 人 群 群 
体 扩张 、 分 歧 和 迁移 时 间 先 后 顺序 上 存在 由 非洲 向 
其 他 太湖 的 趋势 {Roger 等 .1992; Sherry 等 , 1994; 
Chen 5,2000) . 

1.3 世界 范围 内 的 人 和 群 迁 移 

在 祖先 型 线粒体 世系 (lineage) 向 其 他 大 陆 迁 
移 的 过 程 中 ，mtDNA 序列 上 积累 的 变异 就 成 为 现 
今 在 各 大 洲 人 群 中 观察 到 的 高 频率 分 布 的 大 洲 特 异 


性 的 位 点 变异 。 根 据 这 些 mDNA 变异 界定 的 单 倍 
型 类 群 (haplogroup) 的 地 理 分 布 情况 可 以 推测 过 
去 群体 的 迁移 模式 和 群体 历史 动态 ， 同 时 可 估算 出 
群体 扩张 和 迁移 发 生 的 时 间 。 

在 人 类 非洲 起 源 假 说 的 框架 下 ,目前 所 推测 的 
世界 范围 内 人 群 迁移 情况 在 前 人 工作 中 有 较 多 的 介 
绍 {Cann 等 , 1987; Vigilant 等 , 1991; Ballinger 等 ， 
1992; Horai 等 , 1993; Wallace, 1995; Chen 等 ,1995， 
2000; Redd 等 , 1995; Wallace 55,1999), HABE 
括 为 现代 人 类 祖先 约 在 10 ~ 20 万 年 前 起 源 于 非洲 ， 
1E6-7 万 年 前 迁 人 亚洲 ， 约 在 3 ~ 5 万 前 迁 人 欧 
洲 ， 随 后 (1~ 3 万 年 前 ) 从 亚洲 北部 或 可 能 由 欧 
洲 迁 人 美洲 。 对 于 一 些 地 区 性 的 人 群 迁 移 ， 如 太平 
洋 岛 屿 人 群 的 迁移 和 一 些 美洲 印第安 人 部 落 的 迁 
移 ， 可 能 是 发 生 在 近期 {5 000 ~ 8 000 年 前 ) 的 事 
{Fí Ward 等 ,1993;Redd 55,1995) , 

1.2.1 非洲 人 群 的 迁移 和 mtDNA 变异 ”对 非洲 人 
群 mtDNA 全 序列 高 分 辩 率 RFLP 的 分 析 工 作 表明 ， 
非洲 大 陆 特 异 的 单 倍 型 类 群 世 比 欧 亚 人 群 中 检测 
到 的 单 倍 型 类 群 古 老 ， 界 定 工 类 群 的 突变 +3592 
Hpa 了 只 在 非洲 人 群 和 史 载 中 与 非洲 人 群 有 基因 交 
流 的 其 他 人 群 中 存在 。L 类 群 可 分 为 Ll 和 L2 两 个 
EHR (sublineage)， 其 中 Ll 含 + 10 806 Hin fT 
和 -23758 Rsa 工 突变 ， 约 5296 L 类 群 的 单 倍 型 和 
29 够 的 非洲 人 群 中 所 检测 到 的 单 倍 型 可 归 人 工 1 P; 
L2 由 +16389 Hin f1. —16 390 Ava 了 [突变 界定 ， 
占 48960) LSB AN 34 名 的 非洲 人 的 单 倍 型 。 其 余 
37 镶 非洲 人 的 单 倍 型 《- 3 592 Hpa I) 构成 13 
(Watson 等 ，1997)， 与 欧 亚 人 群 中 的 单 倍 型 较为 
相似 ， 可 能 是 欧 亚 人 群 单 倍 型 的 祖先 型 【Chen F, 
1995, 2000; Wallace 等 ，1999)。L1 WHA Ral 
分 为 Lla (+4310 Alu T , 16 172 C/T., 16 188 C/ 
G. 16230 G/A, 16278 C/T) fI Lib ( 24310 Alu 
I .-7 055 Alu I .16 126 C/T.16 264 T/C .16 270 
T/C); L2 亚 世 系 分 为 L2a ( + 13 803 Hae IM). L2b 
(+4 157 Alu | )füL2c( - 322 Hae Il , — 13 957 Hae 
Ill .— 679 Dde 工 );L3 亚 世系 分 为 L3af + 2 349 Mbo 
I. 16223 C/T. 16311 T/C), L3b ( — 8 616 Mbo 
I). L3e ( € 10084 Tag 1) fll L3d (~ 10394 Dde 
I). ME. Lla, Lib, L2a, L2c 等 都 表现 一 定 的 
地 理 局 限 分 布 。 由 L1 和 L2 ARA LXR 
时 间 约 距 今 11 ~ 16 万 年 ， 高 于 其 他 大 洲 人 群 中 检 
测 到 的 单 倍 型 类 群 的 分 歧 时 间 ; 欧 亚 人 群 单 倍 型 的 
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非洲 祖先 型 L3 的 分 歧 时 间 约 距 今 8~ 10 万 年 ， 这 
种 结果 支持 非洲 人 群 的 单 信 型 是 现代 人 群 中 最 古老 
单 倍 型 的 结论 ， 另 外 ， 各 亚 世 系 的 分 歧 时 间 和 扩张 
时 间 也 不 相同 (Chen 等，2000)。 在 东非 、 中 非 和 和 
南非 发 现 的 含有 COM /RNA 9 - BREE (base pair, 
bp) 缺失 的 Lia Wt KA T BES 52 000 年 前 发 生 
扩张 ， 并 且 与 亚洲 人 中 的 9- bp 缺失 事件 是 独立 起 
源 (Soodyall Æ, 1996); 而 存在 于 西非 的 Lib WW 
世系 的 扩张 时 间 约 在 19 000 4E BU (Watson 3X , 1996. 
1997)。 另 外 ,非洲 人 群 中 各 群体 的 群体 扩张 情况 在 
过 去 也 不 同 , Kung. Biaka 和 Mbuti 等 群体 在 过 去 群 
体 大 小 可 能 保持 恒定 ,而 Fulbe, Hausa 和 Kanuri 等 
群体 则 经 受过 群体 大 小 的 扩张 (Watson 等 , 1996, 
1997), 

FE, Quintana-Murci 等 (1999) 发 现 起 先 被 
认为 是 东亚 人 起 源 的 古老 mtDNA 单 倍 型 类 群 M 在 
印度 人 和 和 埃塞俄比亚 人 中 分 布 的 频率 很 高 。 东 亚 人 
群 和 东非 人 和 群 中 的 M 类 群 都 有 489 T/C 和 10 873 
T/C 位 点 变异 . 这 支持 类 群 M 是 非洲 单一 起 源 的 
观点 。M 类 群 的 地 理 分 布 和 变异 情况 表明 亚洲 人 
群 中 的 单 倍 型 类 群 M 与 东非 人 群 中 的 M 类 群 约 在 
6 万 年 前 分 开 ， 迁 人 亚洲 的 M 类 群 随后 发 生 了 群体 
和 地理 上 的 扩张 ,而 留 在 东非 的 M 类 群 一 直到 
10 000 ~ 20 000 年 前 才 开 始 群 体 扩张 。 由 于 MAR 
在 地 中 海 东 部 各 国 和 岛屿 (Levant, 包括 叙利亚 ， 
黎巴嫩 等 在 内 的 从 希腊 到 埃及 } 中 未 检测 到 ， 而 在 
阿拉 伯 半 岛 南 部 存在 高 的 分 布 频率 ， 这 提示 M 类 
群 的 分 布 路 线 可 能 是 现代 人 类 祖先 成 功 地 迁 出 非 
洲 ， 即 通过 东非 、 印 度 西 部 走出 非洲 的 路 径 。 
1.2.2 欧洲 人 群 的 迁移 和 mtDNA 变异 Richards 
等 (1996) 对 821 个 欧洲 人 和 中 东 人 mtDNA 控制 
区 序列 的 系统 发 育 分 析 和 遗传 多 样 性 分 析 ， 表 明 所 
有 的 单 倍 型 都 可 归 人 5 种 类 群 (1 ~ $)， 现 今 的 欧 
PLA mDNA 主要 起 源 于 上 旧 石 器 时 期 (upper pale- 
olithic) 解剖 学 上 的 现代 人 类 祖先 的 群体 扩张 ， 与 
生活 在 该 地 的 尼 安 德 特 人 没有 基因 混合 。 其 中 类 群 
1 对 应 于 Torroni 等 (1996) 根据 mtDNA 控制 区 序 
列 和 全 序列 RFLP 单 倍 型 数据 分 析 划 分 的 欧洲 人 群 
ARREU H (- 7025 Al. D, ix Fe HE 
型 类 群 在 现今 欧洲 人 群 中 普遍 存在 ， 在 欧洲 西部 和 
北部 人 群 中 分 布 频率 高 达 40% ~ 60% (Torroni S, 
1998); 类 群 2 对 应 于 J (— 13 704 Bs OI . — 16 065 
Hin f I .16069 T/C) M T (+13 366 Bam HI, 





+15 606 Al; I. 16294 T/C); 类 群 3 WAST I 
( -4529 Hae | . «10032 Alu I , 16129 A/C), W 
(-8994 Hae lll, 16292 T/C) 和 X ( — 1715 Dde 
I. - 10394 Dde I 、 16 278 C/T, 16 223 C/T), 
其 中 单 倍 型 类 群 X 还 在 美洲 印第安 人 中 检测 到 
(Torroni 等 ，1993，1998; Brown 等 ，1998}; 类 群 
4 对 应 于 KK ( -9052 Hha I 、 16224 C/T, 16311 
C/T) 《Torroni 等 ，1994); XE S (对 应 于 单 倍 型 
类 群 U) 在 欧洲 与 非洲 人 中 都 存在 。 近 期 ， 
Richards 等 (1998) 和 Macaulay 等 (1999) 对 西欧 
人 和 和 西欧 亚 人 (west Eurasian) 的 分 析 发 现 这些 人 
群 中 主要 存在 H、U (12 308 G/A. 12 372 A/G), 
J.T. W, I.X, V (24577 Nall, 16298 C/T) 
等 单 们 型 类 群 ， 这 支持 Torroni 等 (1996) HAR, 
并 且 ,U 类 群 还 可 分 为 Ul( + 14 068 Tag 工 .- 13 103 
Hin ÍI, 16 189 C/T, 16249C/T), U2 ( +15 907 
RsaI .16 129 G/C) ,U3 (16 343 G/A) U4 (+ 
4643 Rsa 工 、+ 11 329 Alu 工 、16 356 C/T}, US 
(16270 T/C), U6 (16172 C/T, «16217 Tag 1) 
等 , KOERERTIHA URE, 

Torroni 等 (1998) 在 分 析 了 9 Bk XE X Rl 
(Eurasia) 群体 中 的 单 倍 型 类 群 Y AH 的 分 布 情况 
后 ， 推 测 类 群 VY 约 在 10 000 ~ 15 000 ^E ni de di T Dt 
比 利 亚 半岛 (Iberian Peninsula) 北部 和 法 国 的 西南 
部 一 带 ， 而 高 加 索 人 种 中 广泛 存在 的 单 倍 型 类 群 H 
则 可 能 于 25 000 ~ 30 000 年 前 起 源 于 近东 一 带 (the 
near east), AGF WKH V 组 成 了 在 欧洲 西南 部 
(Atlantic zone) PE 25 11 000 多 年 前 发 生 的 一 次 主 
要 的 旧 石 器 时 期 (paleolithic) 群体 扩张 的 遗传 标 
记 ， 这 次 群体 扩张 也 伴随 了 单 倍 型 类 群英， 因而 在 
现今 西欧 人 中 H 类 群 是 频率 出 现 最 高 的 单 倍 型 类 
群 。 来 自 这 次 欧洲 西南 部 的 群体 扩张 最 终 将 这 些 欧 
洲 西 南部 的 线粒体 单 倍 型 带 人 了 中 欧 和 北欧 。 然 
而 ，Toroni A (1998) 的 推测 与 近期 对 巴 斯 克 
人 (Basque) 古老 DNA 的 研究 结果 不 一 致 (Lza- 
girre Æ, 1999), VERE. 

1.2.3 亚洲 人 群 的 迁移 和 mtDNA 变异 X17 
南亚 和 东亚 群体 153 个 个 体 (Ballinger F, 1992), 
54 个 藏族 个 体 【Toroni 等 、1994) 以 及 758 个 西 
伯 利 亚 人 (Toroni 等 ,1993; Starikovskaya 等 ,1998: 
Schurr 等 ,1999) 的 mtDNA 进行 的 高 分 辩 率 RFLP 9f 
究 表明 ， 几乎 所 有 的 群体 都 存在 10 394 Dde I fü 
10397 Alu 工 罕 变 。 通 过 是 否 有 10394 Dde I 突变 


0000 http//www.cqvip.com 


5 期 姚 永 刚 等 ; RR DNA 和 人 类 进化 395 








位 点 ,所 有 的 单 倍 型 都 可 分 在 两 个 大 的 聚 类 群 中 ， 
其 中 M 聚 类 群 含 + 10 394 Dde ] 和 + 10397 Alu I 
RE, BEAC ( -13259 Hin ce 了 [[/+ 13 262 Alu 
I. 16327C/T, 16223 C/T. 16298 T/C), D (- 
5 176 Alu ] .16 223C/T.16 362 T/C).G{ + 
4831 Hha 1) 和 E ( -7598 Hha 1) 等 单 僧 型 类 
群 ;， 另 一 个 聚 类 群 中 没有 这 两 个 罕 变 ， 包 含 和 《+ 
663 Hae Il, 16 290 C/T, 16319 G/A. 16 223 C/ 
T). B (CO[ /tRNA'* 9 - bp deletion, 16 189 T/C) 
FIF (- 12406 Hpa I. 16304 C/T) 等 类 群 。A、 
C Al D 单 悦 型 类 群 在 西伯 利 亚 人 中 检测 到 的 频率 最 
高 ， 分 别 可 达到 6896, 84% fü 2896 (Wallace $, 
1999). 对 我 国 6 个 地 区 汉族 群体 251 个 体 mtDNA 
D- 环 第 1 高 变 区 序列 的 分 析 表 明 、 在 中 国人 中 主 
BEC. D, E/G, Z (16298 C/T, 16 185 T/C, 
16 260 T/C), M8 (16297 C/T), A. Y (16126 C/ 
T.16 231 T/C,16 266 C/T,16 223 T/C).N9 
(16 257 A’G,16 261 B) .FAIR9 (16 298 C/T, 
16355 T/C, 16 362 C/T) SE3S 8E; 西北 地 区 的 一 
些 民族 群体 如 维吾尔 族 ， 哈 萨 克 族 中 还 存在 欧洲 单 
ERRE H, J, T, W, U2. U4, US 等 (未 发 表 
资料 )、 这 方面 也 支持 上 古 毕 冉 之 路 地 区 存在 广泛 的 
欧 亚 人 群 基因 交流 (Comas 等 ,1998; Yao 等 ,2000)， 

单 倍 型 类 群 B 中 的 COIztRNAT 基 因 间 的 9- 
bp 缺失 在 亚 杰 地 区 及 太平 洋 岛 屿 沿线 人 群 中 的 缺 
失 频 率 呈现 的 地 理 分 布 趋势 较 好 地 与 该 地 史前 人 类 
迁移 路 线 相 吻合 (Melton 等 ,1995; Redd 等 ,1995)， 
因此 尽管 单 倍 型 的 系统 发 育 分 析 显 示 其 在 亚洲 人 群 
中 是 多 起 源 的 {Ballinger €. 1992; Redd $, 1995; 
Watkins 等 ,1999) , 仍 可 以 对 史前 人 群 的 迁移 提供 一 
些 有 益 的 启示 。Redd 等 【1995) 对 太平 洋 岛 屿 人 
群 中 的 9- bp 缺失 情况 的 研究 表明 ，9 - bp 缺失 可 
能 在 距 今 约 58 000 年 前 起 源 于 亚洲 ， 约 27 000 年 
前 扩张 进 人 人 印度尼西亚 群岛 ， 后 来 【《 约 5 500 年 
前 } 向 东 发 生 了 扩张 ， 这 种 推测 结果 比较 支持 波 利 
JE PRSE A. (Polynesian) 起 源 的 快车 模型 【express- 
train model)。 波 利 尼 西亚 人 起 源 的 快车 模型 在 Lum 
4 (1998) 和 Merriwether 等 {1999) 的 工作 中 也 
得 到 mDNA 数据 的 支持 ， 最 近 ，Hagelberg 等 
(1999) 对 西部 太平 洋 岛 屿 土著 人 群 的 mtDNA D- 
环 高 变 区 序列 分 析 发 现 所 有 得 到 的 单 倍 型 聚 成 3 种 
主要 的 单 倍 型 类 群 (Sykes 等 ，1995)， 与 该 地 区 人 
群 迁移 的 历史 推测 较为 相符 。 





中 亚 地 区 由 于 地 处 欧 亚 大 陆 交 界 、 各 群体 的 遗 
传 结构 表现 为 蒙古 人 种 与 高 加 索 人 种 的 基因 融合 ， 
这 在 Comas 等 (1998) 对 中 亚 4 个 群体 的 mtDNA 
序列 分 析 研 究 中 得 到 体现 。 在 所 检测 到 的 中 亚 地 区 
人 群 的 单 倍 型 中 ， 和 东亚 人 的 单 倍 型 级 占 60%, BK 
WANA 33%, Hib 7% 的 单 倍 型 可 能 属于 其 他 
来 源 (Comas 等 ，1998)。 对 我 国 新 疆 地 区 人 群 的 
分 析 结 果 也 表明 来 自 新 疆 的 维吾尔 族 、 哈萨克 族 等 
群体 在 单 倍 型 和 一 些 变异 位 点 的 分 布 上 比较 接近 现 
今 的 中 亚 人 ， 混 有 部 分 高 加 索 人 种 的 血缘 ， 但 主体 
变 蜡 还 是 表现 为 蒙古 人 种 (Yao 等 ，2000)。 这 种 
中 亚 地 区 存在 欧 亚 人 群 的 基因 融合 现象 在 Ovehin- 
nikov & (1999) 对 中 亚 出 土 的 2 000 年 前 的 Jety- 
Asar 人 头骨 标本 DNA 分 析 中 也 观察 到 。 

来 自 mtDNA 高 分 辩 率 RFLP 的 分 析 结 果 还 提 
示 ,蒙古 人 种 可 能 是 南方 起 源 (Ballinger 等 ,1992)， 
对 我 国 9 个 民族 群体 261 个 个 体 的 mDNA 控制 区 
第 1 高 变 区 的 序列 分 析 结 果 也 支持 这 种 观点 ,南方 
群体 推测 的 群体 扩张 时 间 比 北方 群体 久远 (未 发 表 
资料 )。 
1.2.4 美洲 印第安 人 群 的 迁移 和 mDNA 变异 
9%% 检 测 到 的 美洲 印第安 人 的 单 倍 型 都 可 归纳 到 4 
种 主要 的 单 倍 型 类 群 A-D (Horai 等 ,1993; Torroni 
等 , 1992, 1993; Wallace, 1995; Forster 55,1996), 18 
据 这 4 逢 单 倍 型 类 群 分 布 的 群体 主要 讲 3 种 语言 
(Amerind, Na-Dene 和 Eskaleut) 和 对 每 个 单 倍 型 
HA Paes EMR, Bae T A FILA 
关于 新 大 陆 人 群 迁移 的 假说 。 

Horai 等 (1993) 根据 D - 环 序列 分 析 认 为 每 
一 个 单 倍 型 类 群 都 是 分 别 独自 地 在 距 今 14 000 ~ 
21 000 年 前 迁 入 美洲 .而 Bonatto 等 (1997a,1997b)} 
根据 共享 多 态 位 点 、 核 苷 酸 不 配对 分 析 (mismatch 
analysis) 、 系 统 发 育 以 及 中 性 突变 检验 等 、 分 析 认 
为 &A.B、C 和 BD 这 4 种 单 悦 型 类 群 在 一 次 大 的 群 
AT ISA TSI, AS 4 种 单 倍 型 类 群 
的 多 样 人 性 比较 相似 ， 认 为 它们 可 能 来 自 30000 ~ 
40 000 年 前 的 一 次 群体 迁移 。Foster X (1996) M 
认为 从 西伯 利 亚 东 北部 向 美洲 的 起 始 群 体 扩张 发 生 
在 距 今 20 000 ~ 25 000 年 前 ， 迁 移 人 Amerind 群 
Kk; 后 期 发 生 的 一 次 很 快 的 跨越 白 令 海峡 
{Beringia} 的 群体 扩张 (HES24 11 300 年 前 } IEA 
Na-Dene 和 Eskaleut。 

Na-Dene 和 Eskaleut 语系 群体 中 主要 是 A 单 倍 
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型 类 群 (Wallace, 1995), 3FH Na-Dene 群体 中 类 
REA 的 序列 多 样 性 较 Amerind 群体 的 低 。 根 据 
Amerind 群体 中 B 的 序列 多 样 性 又 较 其 他 3 个 类 群 
低 的 分 析 结 果 ，Wallace 和 其 同事 推测 Na-Dene 很 
可 能 是 通过 一 次 距 今 7000 ~ 9 000 年 前 独立 的 人 群 
迁移 进入 美洲， 而 Amerind 群体 则 可 能 通过 两 次 迁 
移 事 件 迁 人 美洲 ， 其 中 一 次 发 生 在 26 000 ~ 34 000 
年 前 ， 带 入 单 倍 型 类 群 &、C 和 D， 另 一 次 较 近 发 
Æ, FE^ 12000-15000 年 前 ， 带 人 单 倍 型 类 群 B 
( Torroni 等 .1992,1993,1994; Wallace 等 ,1999)。 
在 美洲 印第安 人 中 , BR EXER A. B. CADĂ 
倍 型 类 群 外 ，Toroni 等 (1993) 在 北美 的 Ojibma 
印第安 人 部 落 中 检测 到 高 频率 分 布 (25%) 的 欧洲 
人 的 单 倍 型 类 群 X。Scozzari (1997) 在 加 拿 大 
Manitoulin 岛屿 东南 部 的 Ojibwa 和 中， 也 检测 到 与 
Torroni 等 (1993) 报道 的 相近 频率 分 布 的 X 单 售 
型 类 群 。X 类 群 在 目前 欧洲 人 mDNA 单 倍 型 中 约 
44% (Tomoni 等 ，1996)。 在 综合 分 析 574 个 来 
自 西 伯 利 亚 土 著 人 和 美洲 印第安 入 的 D - 环 序列 
JE. Foster (1996) 提出 X 单 倍 型 类 群 是 美洲 印 
第 安 人 母系 基因 库 的 另外 一 个 来 源 ， 这 在 近期 
Smith 等 (1999) 的 工作 中 也 得 到 证 实 。 对 推定 的 
(putative) 属于 X 类群 的 22 个 美洲 印第安 人 和 14 
个 欧洲 人 的 mtDNA 全 序列 高 分 辩 率 RFLP A D - 环 
序列 的 分 析 表 明 ， 美 洲 的 和 单 倍 型 类 群 与 欧洲 的 X 
有 着 较 远 的 亲缘 关系 ， 并 且 约 于 距 今 12 000 ~ 
17 000 年 或 23 000 ~ 36 000 年 到 达 北 美 (Brown 等 ， 
1998)。 这 种 结果 支持 X 类 群 是 美洲 人 人群 最 初 建立 
者 基因 之 一 的 假说 . 然而 在 现今 所 研究 的 东亚 人 ， 
包括 西伯 利 亚 入 中 都 未 检测 到 X 类 和 群 的 存在 ， 提 
示 可 能 是 通过 古老 高 加 索 人 和 群 向 东 扩 张 经 欧 亚 大 陆 
而 到 达 美 洲 (Brown 等 .1998)。 近 期 ，Rickards 等 
(1999) 的 工作 表明 美洲 印第安 人 中 还 存在 其 他 建 
TAAN, Meriwether (1996) 和 Kolman 等 
(1996) 通过 对 蒙古 人 和 其 他 人 和 群 mDNA 的 比较 分 
析 ， 提 出 蒙古 可 能 是 美洲 新 大 陆 建立 者 基因 的 主要 
来 源 地 。 
1.2.5 澳洲 土著 人 群 的 迁移 和 mDNA 变异 XT 
澳 州 人 群起 源 的 主要 观点 有 是 现代 澳大利亚 《Aus- 
tralian) 土著 人 和 高 地 新 几内亚 人 (highland New 
Guinean) 是 该 地 区 最 早 迁 移 人 群 的 后 代 ， 而 沿海 
新 几内亚 人 (coastal New Guinean ) 32 B BB 4 Z4 
5 000 年 前 的 澳 亚 语系 迁移 人 群 的 基因 【Bellwood . 





1989)。 然 而 ， 来 自 mtDNA 的 证 据 并 没有 明确 证 实 
这 种 共同 起 源 的 假说 。 在 包括 巴布亚 新 几内亚 人 群 
(Papua New Guinea)、 亚 洲 人 、 殉 洲 人 和 非洲 人 在 
内 的 mtDNA RFLP 数据 构建 的 系统 树 中 ， 巴 布 亚 新 
几内亚 人 和 澳大利亚 土著 人 没有 表现 出 共同 起 源 的 
集 类 模式 ， 但 分 析 结 果 比 较 支 持 高 地 新 几内亚 人 较 
洛 海 新 几内亚 人 起 源 古 老 ， 并 且 相 互 隔离 、 沿 海 新 
几内亚 入 群 经 受 了 近期 基因 交流 的 观点 (Stoneking 
等 ,1990)。van Holst Pellekaan 等 (1998) 对 两 个 澳 
大 利 亚 土 著 人 和 群 {Riverine 和 Desert region) 的 
mtDNA 高 变 区 序列 分 析 结 果 则 表明 ， 澳大利亚 土 
著 人 群 与 高 地 新 几内亚 入 群 间 的 遗传 距离 较 澳 大 利 
亚 土 著 人 群 与 非洲 和 亚洲 人 群 小 . 但 站 大 利 亚 土著 
人 群 和 高 地 新 几内亚 入 群 的 DNA 序列 中 的 特异 突 
变 位 点 差异 较 大 ; 群体 分 歧 时 间 的 个 算 也 表明 这 两 
个 土著 人 群 之 间 以 及 与 高 地 新 几内亚 人 群 约 在 
50 000 ~ 60 000 年 前 分 开 ， 这 与 考古 学 的 推测 比较 

a^ 

Heil, Redd 等 (1999) 通过 mtDNA 序列 特异 
性 赛 聚 核 苷 酸 探 针 { sequence - specific oligonucl - 
eotide probe, SSO) 和 高 变 区 序列 的 分 析 发 现 ， 
SSO 探 针 IF2, IG2 和 HB4 在 高 地 新 几内亚 人 群 中 
检测 到 的 分 布 频率 显著 地 高 于 沿海 新 几内亚 人 群 . 
并 且 在 印度 尼 西 亚 东 部 人 和 群 中 有 分 布 (3% ~ 8%). 
而 在 澳大利亚 土著 人 人 群 中 分 布 频率 很 低 (2%}。 控 
制 区 序列 构建 的 系统 树 中 ， 新 几内亚 人 的 3 个 聚 类 
fE (PNGI, PNG2 和 PNG3) 中 分 布 有 东部 印度 尼 
西亚 人 ， 澳 大 利 亚 人 没有 聚 在 这 3 个 聚 类 枝 中 ， 而 
是 分 散在 整个 系统 树 中 。PNG2 和 PNG3 RAR HP 
的 单 倍 型 包括 了 84 鲍 的 高 地 新 几 类 亚 人 、54% 的 
沿海 新 几 类 亚 人 和 8% 的 东部 印度 尼 西 亚 人 ， 同 时 
PNG3 聚 类 艇 比较 接近 非洲 人 聚 类 簇 。 这 些 结果 表 
明 巴 布 亚 新 几内亚 人 群 中 遗传 漂 变 远 比 澳大利亚 人 
群 显著 ,高 地 新 几内亚 人 从 非洲 迁 和 人 后， 与 沿海 新 
几内亚 人 和 东部 印度 尼 西 亚 人 群 有 高 度 的 隔离 。 高 
地 新 几内亚 入 群 与 澳大利亚 土著 人 群 可 能 来 自 不 同 
的 祖先 。 澳大利亚 土 著 人 群 与 印度 次 大 陆 人 群 的 关 
系 可 能 更 近 些 。 


2 一 些 数学 方法 和 模型 的 改进 


尽管 mDNA 数据 【RFLP 数据 和 了 D 环 序列 ) 
已 广 泛 地 用 于 分 折 人 类 的 起 源 、 进 化 和 迁移 事 坤 ， 
但 mtDNA 数据 的 分 析 和 解释 却 并 非 易 事 。mtDNA 
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序列 中 碱 基 组 成 的 不 均匀 性 ， 转 换 发 生 的 频率 远 高 
于 颐 换 以 及 序列 中 各 位 点 进化 速率 的 可 变性 ， 都 使 
其 分 析 显 得 困难 重重 (Tamura 等 ,1993; Meyer 等 ， 
1999;Excoffier 等 ,1999)。 另 外 ， 由 于 平行 进化 事 
件 或 回复 突变 会 部 分 模糊 真实 的 进化 途径 ， 再 加 上 
变 蜡 信息 位 点 不 太 多 ， 构 树 时 单 们 型 常会 出 现 混 杂 
的 现象 ， 当 要 求 考虑 共 联 合 时 间 (coalescent time) 
时 ， 树 的 分 辨 率 就 会 消失 (Hedge 等 ，1991)。 传 
SM MM TE, WHA, Bek AE AE 
法 .用 于 mtDNA 数据 处 理 都 不 太 信人 满意 。 对 于 
Fe) te HE, PERI ARS] PES RL, R 
选择 其 中 一 棵 系统 树 而 忽略 其 他 同样 可 接受 的 树 的 
做 法 显然 是 不 太 科学 的 (Vigilant 等 ,1991; Hedges 
等 ,1991;Templeton 等 ,1991) , 对 这 些 笃 作 合意 分 析 
又 会 导致 真实 的 多 分 此 (polytomyy 和 模糊 点 
(ambigutity) AHF. EREM (DL FATE E hr A F 
mtDNA 数据 时 也 存在 一 系列 的 问题 (Bandelt 等 ， 
1995), Bandelt (1995) 提出 一 种 新 的 构 树 方法 
一 一 中 介 网 络 法 (median network)、 对 于 小 样本 
(< 50)， 网 络 图 可 包含 所 有 最 简约 的 树 ， 而 且 可 显 
示 序 列 的 信息 【如 同 质 性 位 点 的 位 置 、 突 变 热点 以 
及 分 辩 单 倍 型 类 群 等 ); 对 于 大 样本 ， 通 过 识别 平 
行进 化 ， 可 减少 网 络 图 的 复杂 性 。 最 近 ，Bandelt 
等 (1999) 又 提出 中 介 邻 接 网 络 法 《median-joining 
network)， 具 体 算 法 请 参阅 相关 文献 (Bandelt 等 ， 
1995; 1999). 通过 考察 mtDNA 控制 区 序列 核 苷 酸 
巷 换 的 模式 ， 对 于 每 一 位 点 赋予 了 形 参 数 a 值 
(gamma shape parameter a. R EERE (k Z EK 
数 ) 校正 ， 可 以 较 好 地 解决 序列 中 各 位 点 速率 不 同 
的 问题 ， 但 对 于 a 的 估算 值 目前 争议 也 较 大 ， 从 
0.11 到 0.47 不 等 (Tamura 等 ,1993;Meyer 等 ,1999; 
Excoffier 等 , 1999)。 最 近 , Excoffier $ (1999) 认为 
0.4 是 比较 合适 的 值 ， 人 得 同时 他 们 的 工作 也 表明 a 
的 估算 值 受 群体 大 小 、 研 究 的 序列 长 度 等 多 种 因素 
影响 ,依据 小 的 群体 样本 估算 的 a 值 比 大 样本 估算 
值 要 小 。 

除了 上 面 介绍 的 对 于 单 简 型 所 作 的 系统 发 育 遗 
传 分 析 外 ， 对 于 群体 的 分 析 方 法 也 有 相当 的 改进 ， 
假定 各 进化 核 中 分 子 钟 恒定 的 UPGMA 方法 已 为 各 
进化 枝 中 分 子 钟 可 变 的 NI 法 所 代 蔡 。 由 于 一 些 群 
体 间 的 遗传 距离 很 小 ， 尤 其 是 关系 很 近 的 群体 ， 构 
树 方法 来 显示 其 亲缘 关系 可 能 不 是 一 个 很 好 的 做 法 
《Piazza，1998)。 而 且 按 遗传 距离 构 树 ， 由 于 存在 








一 系列 的 分 枝 可 能 会 使 人 对 树 中 表示 的 群体 分 歧 关 
系 产生 一 些 误解 。 采 用 Cavalli-Sforza 等 (1994) 提 
出 的 PC 法 (principal coordinate analysis) 分 析 ， 结 
合 构 树 分 析 能 较 好 地 表明 群体 间 的 关系 ,这 在 
Cavalli-Sforza 等 (1994) 对 世界 人 群 和 各 大 洲 人 群 
的 亲缘 关系 分 析 、Comas 等 (1998) 对 中 亚 地 区 人 
群 研究 工作 以 及 Excoffier 等 (1999) 对 世界 各 人 群 
mtDNA 所 揭示 的 亲缘 关系 分 析 中 都 有 应 用 。 然而 ， 
Sokal 等 (1999) 对 这 种 方法 提出 质疑 ,认为 在 PC 
分 析 过 程 中 对 数据 的 转化 (interpolation) 会 导致 与 
真实 相 偏离 的 结果 。 

基于 上 述 的 遗传 距离 法 衡量 群体 亲缘 关系 时 ， 
过 去 的 群体 历史 (如 群体 是 否 经 受 扩张 Wa 
或 保持 群体 大 小 恒定 ) 会 部 分 影响 到 群体 问 的 遗传 
距离 (Relethford ,1996; Watson 等 ,1996;Excoffier 等 ， 
]999; 我 们 未 发 表 资 料 })。 因 此 ， 这 就 要 求 对 mD- 
NA 数据 作 群 体 间 的 分 析 时 也 需 考察 群体 的 过 去 动 
态 。 一 般 群 体 在 过 去 经 受 扩张 或 持续 增长 HET 
酸 不 配对 分 布 曲线 {mismatch distribution) 会 呈现 
单 峰 泊 松 分 布 ，TajimaD f. Fs 中 性 检验 显著 仿 
离 中 性 突变 ; 而 群体 大 小 保持 稳定 时 核 音 酸 不 配对 
分 布 曲线 则 呈现 多 峰 曲 线 分 布 ，TajimaD fA, Fs 
检验 不 显著 (Tajima, 1989; Roger 等 , 1992; Roger, 
1995;Fu,1997)。 通 过 考察 这 种 群体 的 核 背 酸 不 配 
对 曲线 是 否 单 峰 型 或 多 峰 型 、 是 否 偏离 中 性 检验 可 
推测 过 去 群体 的 大 小 变化 。 根据 核 苷 酸 不 配对 分 析 
还 可 估算 出 Tau 值 ， 依 据 了 = Tau/2uM (T HE 
体 扩 张 发 生 的 时 间 ， 多 以 世代 表示 ; M 为 序列 长 
E; u 为 进化 速率 ) 可 推算 群体 发 生 扩张 的 年 代 。 
另外 ， 从 群体 间 的 核 昔 酸 不 配对 (〈intermatch) 分 
析 估 算 的 Tau 值 还 可 推算 出 群体 大 致 分 歧 的 年 代 
(Harpending 等 ，1993)。 以 往 对 于 人 和 群 世代 时 间 多 
采用 20 或 25 年 的 估计 值 ， 而 不 管 所 研究 的 群体 的 
有 具体 情况 ， 最 近 ，Tremblay 等 (2000) 分 析 估 算 的 
结果 表明 30 年 可 能 是 一 个 更 合适 的 值 。 

Excoffier 等 (1992) 提出 的 AMOVA (analysis 
of molecular variance, AMOVA) 方法 通过 对 所 研究 
的 群体 进行 不 同 层次 的 归 类 和 划分 ， 可 界定 不 同 的 
遗传 结构 并 进行 统计 学 检验 ， 从 而 估计 出 群体 间 、 
群体 内 以 及 个 体 间 不 同 层 次 所 表现 的 变异 占 总 变异 
的 多 少 。 这 种 方法 可 以 讨论 不 同 海拔 高 度 地 区 、 不 
同 语系 、 以 及 地 理 群 体 间 是 否 存 在 相应 的 遗传 差异 
(Comas 等 , 1998; Perez-lezaun 等 , 1999; 未 发 表 资 
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料 ) Bertorelle 等 (1995) 提出 的 空间 自 相关 分 析 
方法 (spatial autocorrelation analysis, SPAA) 可 在 
量 的 水 平 上 客观 地 描绘 群体 中 遗传 变异 的 地 理 分 布 
形式 ,这 种 分 析 方 法 最 近 有 和 较 多 的 报道 (Krings 等 ， 
1999; Rickards 等 1999; Simoni 等 ,2000)。Krings 等 
(1999) 通 过 该 方法 对 尼罗河 流域 人 群 mtDNA 的 分 
析 表 明 尼 罗 河沿 崇 的 人 群 随 着 地 理 距 离 的 增加 ， 店 
传 相 似 性 存在 梯度 递减 关系 ， 没 有 明显 的 地 理 屏 障 
阻隔 这 些 群 体 间 的 基因 流 情况 。 


3 线粒体 DNA 标记 与 其 他 标记 结果 的 异同 


3.1 mtDNA 与 Y 染色体 多 态 结果 的 异同 

mtDNA 和 了 染色体 上 除 近 端 粒 区 域 部 分 外 ， 
其 余 都 缺乏 重组 ， 分 别 遵循 母系 和 父系 遗传 .这 两 
套 遗 传 系 统 是 研究 女性 和 男性 群体 历史 异同 的 理想 
标记 。 由 于 过 去 女性 和 男性 在 社会 生活 中 所 处 的 地 
位 不 同 ， 各 社会 民族 群体 又 遵循 不 同 的 文化 生活 习 
俗 和 存在 社会 等 级 、 致 使 Y 染色体 和 mtDNA 都 分 
别 打 上 了 文化 的 标记 。 

Salem % (1996) 对 西奈 半岛 (Sinai peninsu- 
la) 上 的 一 个 阿拉 人 怕人 群体 中 的 男性 和 女性 进行 了 
WHF. 709€ PE A (Sinai) 都 从 属于 贝多 因 
A (Bedouin) 传统 的 部 落 ， 男 子 多 妻 和 近亲 结婚 
Rim, FRR LAA, SRR TOR 
从 属于 丈夫 所 在 的 部 落 。 由 于 这 种 习俗 延续 已 久 ， 
通过 与 外 界 的 基因 交流 ,尤其 是 尼罗河 三 角 洲 及 其 
流域 的 女性 流动 ,西奈 人 中 mtDNA 和 常 染色 体 基 
因 组 的 有 效 群 体 大 小 预计 应 较 大 ,而立 染色 体 将 
局 限于 本 部 落 内 ， 有 效 群 体 大 小 也 因 多 妻 而 爱 到 抑 
制 。 研 究 结 果 完 全 与 这 种 来 自 文 化 方面 的 推测 相 哆 
E: 西奈 人 中 说 染色 体 多 样 性 较 尼 罗 河 流域 其 他 
人 群 低 14 倍 之 多 ， 而 mtDNA 的 多 样 性 却 与 其 他 人 
群 没有 多 大 的 差异 ， 在 村 印度 5 个 社会 等 级 人 群 
(Panchama, Sudra, Vysya, Kshatriya 和 Brahmin ) 
所 作 的 另外 -- 个 对 比 研究 中 (Bamshad F. 1998), 
社会 等 级 的 高 低 对 应 于 各 等 级 人 群 间 依 mtDNA f 
算 的 遗传 距离 的 大 小 、 上 层 与 底层 社会 等 级 人 群 之 
间 的 遗传 距离 约 是 上 层 等 级 与 中 层 . 中层 与 下 层 的 
1.5 fit; 而 Y 染色 体 标记 则 没有 表现 出 这 种 对 应 的 
趋势 。 这 种 mtDNA 所 揭示 的 各 等 级 人 和 群 的 关系 和 
印度 社会 等 级 中 的 通婚 习俗 比较 吻合 ， 而 Y 染色 
体 变异 体 现 的 则 是 其 随机 突变 和 遗传 漂 变 的 结果 。 

最 近 ，Dipiem 等 (1998) 对 来 自 阿根廷 (Ar- 





gentina) 西北 部 的 海拔 高 度 分 别 为 1 200 m (San 
Salvador de Jujuy) 和 2 500 ~ 3 500 m (Quebrada de 
Humahuaca) 两 处 的 有 着 相同 部 落 遗 传 背景 的 印 第 
安 人 部 落 的 mtDNA M Y RE DNA 多 访 进 行 了 研 
究 。 所 有 检测 到 的 mtDNA 单 倍 型 都 属于 报道 过 的 
FM A PEX Y (Horai 等 , 1993; Torroni 等 、1993， 
1994) ,并 且 64.6% 的 单 倍 型 属于 单 倍 型 类 群 B。 所 
研究 的 两 个 部 落 中 的 Y 染色 体 多 态 则 显示 了 来 源 
于 不 同 种 族 间 不 对 称 的 父系 基因 的 融合 现象 C pa- 
ternal directional mating), 24 40.5% 8j Y 染色 体 属 
于 西班牙 人 、 而 且 低 海拔 地 区 这 种 单 向 的 父系 基因 
的 渗透 和 融合 更 明显 、 达 64.396, TERES OR IX 
为 27.6%， 两 者 之 间 存 在 显著 的 差异 性 。 低 海拔 
地 区 的 了 染色体 多 态 性 也 比 高 海拔 地 区 丰富 。 这 
种 结果 比较 符合 南美 洲 的 殖民 历史 , 白人 殖民 者 可 
训 多 个 印第安 妇女 为 妻 ， 低 海拔 的 San Salvador de 
Jujuy 地 区 是 阿根廷 西北 部 欧洲 确 民 者 与 印第安 人 
基因 交融 的 主要 场所 。Hurles 等 (1998) 对 玻 利 尼 
西亚 人 (Polynesian) PAY Y 3 & fk £ SOA HK 
HATER AEE AY Y He e fk. xx 5 
根据 mtDNA 多 态 描绘 的 玻 利 尼 西亚 人 群 遗 传 结构 
RRA In] 

海拔 高 度 不 同 地 区 同一 历史 来 源 人 群 中 的 
mtDNA A Y 染色体 多 态 分 布 不 同 的 情况 在 近期 也 
肥 有 报道 。Torroni 等 (1994) 对 西藏 地 区 不 同 海 拔 
高 度 藏 族人 群 的 mtDNA 研究 表明 . 各 海拔 高 度 人 
BER) mtDNA 多 样 性 没有 表现 出 差异 性 Comas 等 
(1998) 对 中 亚 地 区 海拔 高 度 分 别 为 800 m 和 3 000 
m 的 柯 尔 克 兹 人 群 的 mtDNA 研究 也 揭示 了 相同 的 
结果 。 相 反 、 来 自 这 两 个 群体 的 Y 染 色 体 多 态 则 
表明 在 高 海拔 地 区 存在 明显 的 了 染色体 建立 者 将 
应 (Pérez-lezaun S, 1999). 
3.2 女性 与 男性 迁移 历史 的 差异 

对 世界 范围 内 mtDNA 和 YY 染色 体 多 态 数据 的 
综合 分 析 表 明 ， 目 前 父系 与 母系 传递 的 基因 组 区 域 
的 遗传 变异 模式 存在 较 大 的 差异 、 这 种 差异 可 通过 
人 群 中 较 高 的 女性 迁移 速率 来 解释 (Seielstad 等 、 
1998}。 由 于 Seielstad 等 (1998) 的 工作 中 使 用 的 
mtDNA 和 了 染色 体 数据 来 源 的 群体 大 小 、 群 体 来 
源 地 以 及 分 析 这 两 种 类 型 遗传 变异 的 方法 都 存在 一 
些 严 格 意义 上 不 可 比较 的 问题 (Stoneking. 1998), 
这 使 得 女性 迁移 速率 较 男 性 高 的 推测 多 少 有 些 问 
题 。 对 来 源 于 同一 群体 ， 甚 至 同一 批 个 体 的 这 两 种 
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不 同 标记 的 对 比 研 究 才 能 有 助 于 阐明 人 群 中 不 同 的 
女性 和 男性 迁移 模式 {Stoneking，1998)， 而 且 考 
虑 到 不 同 的 社会 中 由 于 习俗 文化 不 同 而 对 于 男性 和 
女性 的 迁移 流动 影响 可 能 会 不 同 ， 所 以 这 种 比较 分 
析 最 好 局 限于 某 一 地 理 区 域 . Parez-lezaun 等 (1999 ) 
对 来 源 于 中 亚 地 区 4 个 人 群 的 mtDNA 控制 区 序列 
和 YY 染色 体 多 态 数据 的 比较 分 析 表 明 ， Y 染色 体 
单 倍 型 分 布 在 所 研究 的 人 群 中 表现 出 高 度 的 群体 分 
化 ， 高 海拔 地 区 建立 者 效应 明显 ; 而 mtDNA A fi 
型 多 态 分 布 在 群体 中 比较 类 似 ， 在 不 同 地 区 、 海 拔 
高 度 都 没有 表现 出 明显 的 群体 分 化 ， 这 提示 在 一 个 
较 长 的 历史 框架 中 .女性 的 迁移 速率 要 高 一 些 ， 支 
ff Seielstad 等 人 (1998) 的 推测 。 在 关系 很 近 的 群 
体 中 ， 女 性 迁移 速率 高 于 男性 可 能 会 模 粒 他 们 的 群 
体 结构 ， 这 在 欧洲 人 群 和 中 亚 人 群 中 有 所 体现 {Si- 
moni SE, 2000; Comas 等 ，1998; Perez-lezaun 等 ， 
1999) ,笔者 对 中 国 新 疆 境 内 的 维 杏 尔 族 、 哈 萨 克 族 
以 及 Comas 5€ (1998) 报道 的 中 亚 4 个 民族 群体 
mtDNA 数据 的 综合 分 析 也 支持 这 一 观点 (Yao 等 ， 
2000}. 

3.3 mtDNA 和 核 基因 的 异同 

mtDNA 基因 组 的 有 效 群体 大 小 只 有 常 染 色 体 
基因 组 的 1“4， 因 而 比 核 基 因 组 更 易 受 到 遗传 漂 变 
等 的 影响 ; 而 且 由 于 来 自 父 方 和 母 方 的 核 基因 组 存 
在 重组 ， mtDNA 表现 为 母系 遗传 , 两 者 揭示 的 同 
一 群体 中 的 遗传 现象 很 可 能 会 不 同 。 

Jorde 等 (1995) 发 现 根据 非洲 人 人 、 亚 洲 人 和 
欧洲 人 群 中 mtDNA 和 核 基因 变异 情况 构建 的 系统 
MAR ERIE KAR, 在 对 巴 斯 克 人 
(Basque), fI 5 A (Sardinian) 群体 的 mtDNA 和 
核 基因 频率 的 比较 研究 中 也 有 类 似 的 报道 (Bertran- 
petit 4 , 1995; Francalacci 等 .1996) , mtDNA 的 分 析 
表明 他 们 与 欧洲 其 他 的 高 加 索 人 人 群 有 高 度 的 同 源 
性 ， 而 来 自 经 典 遗 传 学 的 标记 如 血型 和 和 蛋白质 多 态 
的 工作 则 清楚 的 将 巴 斯 克 人 、 撒 丁 岛 人 与 其 他 欧洲 
人 群 分 开 。Bortolini 等 (1998) 对 南美 印第安 人 部 
落 的 重 白质 多 态 、 核 基因 标记 和 mtDNA 控制 区 序 
列 的 研究 表明 ，mtDNA、 蛋 白质 和 核 基因 位 点 多 态 
都 表现 出 商 度 的 异 源 性 ， 但 这 3 种 标记 所 揭示 的 群 
体内 的 遗传 多 样 性 和 群体 间 的 遗传 关系 没有 表现 出 
显著 的 相关 性 ， 依 mDNA 和 蛋白质 数据 构建 的 系 
统 树 中 的 Yanomama 部 落 的 不 同位 置 提示 这 些 印 第 
安 人 部 落 中 存在 某 种 程度 上 的 与 性 别 相关 的 不 对 称 





性 的 基因 交流 。 在 西伯 利 亚 (Siberian) 北部 土著 
人 群 中 ， 处 于 最 北部 的 人 群 中 重 白质 多 态 异 质 性 
(heterozygosity) 最 高 ， 而 在 靠近 南方 的 人 群 中 核 基 
ASSET RIK; mDNA 多 态 在 这 些 人 群 中 则 表 
现 出 与 之 相反 的 分 布 形式 ， 多 态 性 由 北 到 南 趋 于 增 
加 (Malvarchuk, 1996). 这 种 mtDNA 5REAS 
态 揭 示 的 群体 差异 在 我 们 近期 的 工作 中 也 有 体现 
(未 发 表 资料 1}。 对 核 基因 等 位 基因 频率 的 综合 分 析 
支持 中 华 民族 群体 以 长 江 为 界 南北 分 群 的 说 法 ， 并 
且 各 民族 人 群 的 亲缘 关系 与 其 地 理 分 布 位 置 往 往 有 
平行 的 对 应 关系 (Du 等 ，1998)。 我 们 的 mtDNA 
数据 则 表明 中 华 民族 的 南北 分 群 现象 可 能 是 源 于 其 
早期 起 源 和 分 化 所 至 ， 没 有 体现 地 域 上 的 划分 界线 
(长 江 或 北纬 30? ~ 33° 为 界 }; 来 自 同一 地 区 的 不 同 
起 源 的 民族 群体 在 亲缘 关系 远近 方面 与 其 历史 起 源 
比较 对 应 ， 后 期 的 群体 迁移 及 基因 交流 并 没有 完全 
抹 去 其 祖先 型 印迹 。Lum 等 (1998) 对 亚洲 和 太平 
洋 岛 屿 人 群 中 mDNA 和 核 基因 STR 位 点 多 态 的 分 
析 结 果 也 分 别 支持 不 同 的 波利尼西亚 人 的 起 源 模 
型 。 

这 种 核 基因 和 mtDNA 分 析 结 果 不 同 的 原因 目 
前 尚 不 太 清 楚 。 这 两 种 遗传 标记 本 身 不 同 的 遗传 特 
性 可 能 是 差异 产后 的 内 在 原因 ， 另 外 ，mtDNA X 
到 一 定 的 选择 作用 也 会 产生 这 种 结果 (Jorde 等 ， 
1995)。 核 基因 和 mDNA 分 析 结 果 太 致 相同 在 近期 
也 有 报道 ， 如 Melton 等 (1998) 对 台湾 土著 人 核 
基因 Alu 位 点 多 态 和 mtDNA 数据 分 析 的 结果 一 致 . 
Jorde 等 (2000) 对 欧 亚 非 人 群 常 染色 体 多 态 、Y - 
染色 体 多 态 和 mtDNA 数据 的 比较 分 析 也 揭示 了 大 
致 相 同 的 轮廓 ， 即 在 非洲 人 群 中 观察 到 比 欧 亚 人 和 群 
中 更 高 的 多 样 性 . 这 种 结果 支持 现代 人 类 的 非洲 起 
源 说 。 


4 线粒体 DNA 与 语言 的 共 进化 


在 群体 分 歧 后 ， 通 常 根 随 着 语言 上 的 分 化 。 古 
老 群 体 分 歧 后 形成 的 遗传 上 的 聚 类 关系 理论 上 应 同 
群体 间 语 言 上 的 界限 相 哆 合 (Cavalli-Sforza 等 ， 
1992)， 属 于 同一 语系 通常 也 反映 这 些 群体 是 同一 
起 源 ， 属 于 相近 语系 的 群体 可 能 来 自 更 远 一 点 的 共 
同 诅 先 。 尽 管 群 体 间 的 基因 融合 和 语言 同化 会 削弱 
这 种 遗传 多 样 性 与 语言 的 对 应 关系 (Sokal， 
1988)， 但 核 基 因 的 等 位 基因 频率 却 与 语系 表现 出 
很 好 的 相关 性 . 这 在 欧洲 人 群体 和 其 他 一 些 人 群 中 
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BRAWE (Cavalli-Sforza 等 、1992)， 

在 DNA 变 蜡 水 平 上 上， 尤其 是 mtDNA EF 
示 的 群体 间 的 遗传 关系 却 没有 和 群体 的 语言 表现 出 
共同 进化 的 协同 关系 (Ward 等 , 1993; Watson 等 ， 
1996; Rickards 等 ,1999)、 笔 者 对 属于 汉 藏 语系 、 
阿尔 泰语 系 和 省 亚 语系 的 中 国民 族群 体 mtDNA. 变 
异 的 分 析 表 明 ， 所 研究 的 民族 群体 在 语言 方面 的 差 
蜡 并 没有 相应 在 其 遗传 差异 上 体现 ， 依 语系 划分 的 
群体 内 的 遗传 差异 远 比 群 体 间 的 差异 大 (未 发 表 资 
料 )。 对 于 这 种 两 者 缺乏 协同 进化 关系 的 一 种 可 能 
的 解释 是 群体 内 的 mtDNA 变异 积累 时 间 远 较 语言 
分 化 所 需 的 时 间 长 、 语 言 分 化 属于 近期 事件 ， 而 且 
易 受 到 历史 和 社会 因素 的 影响 ， 而 群体 内 mtDNA 
变 蜡 遵循 一 个 相对 较 稳定 的 节律 (Ward 等 .1993)。 
群体 内 的 等 位 基因 频率 则 由 于 遗传 漂 变 作用 波动 变 
化 较 快 .与 语言 的 进化 发 展 机 制 比 较 相 似 , 因 而 表现 
出 与 语言 的 协同 进化 关系 (Stenico 等 .1996)。 和 群体 
间 的 基因 交流 模糊 了 不 同 语系 群体 间 的 遗传 结构 也 
可 能 是 原因 之 一 、Poloni 等 (1997) 研 究 发 现 群 体 的 
Y 染色 体 标记 揭示 的 遗传 关系 与 语言 存在 很 好 的 对 
应 关系 . 这 与 群体 间 女 性 迁移 速率 比 男性 高 (Seiel- 
stad 等 ,1998) 导 致 的 结果 比较 相符 ， 也 与 报道 的 文 
化 习俗 对 群体 遗传 结构 影响 的 结果 较为 一 致 (Salem 
等 .1996;Bamshad 等 ,1998), 因 此 ,女性 可 能 较 男 
性 更 容易 跨越 群体 间 语 言 上 的 界限 是 另 一 个 可 能 的 
解释 。 最 近 、Rickards 等 (1999) 对 来 自 厄 瓜 多 和 尔 
的 属于 奇 布 查 (Chibcha-Paezan) 语系 的 印第安 人 
部 落 (Cayapa) 的 mtDNA 研究 表明 ， 它 与 其 他 奇 
布 查 部 落 人 群 差异 较 大 ， 而 与 南美 属于 其 他 语系 的 
部 落 表 现 出 相似 性 . 这 表明 在 特定 人 群 中 很 难 观察 
到 语言 和 遗传 关系 上 的 共 进 化 现象 ， 进 一 步 对 南美 
和 中 美的 印第安 人 群体 的 亲缘 关系 分 析 也 支持 这 种 
观点 。 


5 古老 DNA 


由 于 和 缺乏 关于 古代 人 直接 的 遗传 信息 ,来 自 现 
代 人 群 直接 的 遗传 信息 的 比较 又 常常 受到 群体 的 迁 
B. 随机 漂 变 等 作用 的 影响 ， 因 而 关于 一 些 人 群 遗 
传 结 枸 和 群体 历史 的 争论 也 就 颇 多 。 对 于 史前 古人 
HEAT mtDNA 研究 是 解决 这 种 争议 的 一 种 有 效 的 方 
法 ， 同 时 对 于 一 些 根据 现代 人 群 遗 传 数据 推测 的 史 
前 假说 也 可 进行 验证 。 

Krings 等 (1997) 成 功 地 从 1856 年 德国 出 土 


的 尼 安 德 特 人 骨骼 化 石 中 提取 出 DNA， 通 过 对 短 
的 DNA 片段 重合 扩 增 和 序列 克隆 测定 ,得 到 1 条 
迄 令 为止 在 现代 人 中 未 见报 道 的 mtDNA 序列 。 5 
现代 人 mtDNA 序列 的 比较 分 析 和 系统 发 育 分 析 表 
明 ， 尼 安 德 特 人 与 现代 人 序列 差异 极 大 ， 在 系统 树 
中 分 歧 在 现代 人 之 外 ， 依 此 估算 的 尼 安 德 特 人 与 现 
代 人 的 共同 祖先 年 代 约 是 现代 人 类 祖先 的 4 倍 至 
多 。 近 期 ，Krings 等 (1999) 又 成 功 地 从 该 化 石 中 
得 到 mtDNA D- 环 第 2 高 变 区 序列 ， 结 侣 他 们 前 
期 报道 的 mtDNA 第 1 高 变 区 序列 分 析 的 结果 表明 
尼 安 德 特 人 在 现代 人 类 起 源 之 前 就 可 能 绝 灭 了 、 因 
而 没有 贡献 现代 人 类 的 mDNA 基因 库 。 对 从 北 高 
WAHEHE S? 29 000 年 前 的 另 一 个 尼 安 德 特 
人 化 石 DNA 的 分 析 表 明 ， 该 尼 安 德 特 人 的 mtDNA 
与 Krings 等 报道 的 尼 安 德 特 人 的 类 似 ， 而 与 现代 
人 类 的 mDNA 不 同 。 这 一 发 现 进一步 支持 尼 安 德 
特 人 在 消亡 之 前 并 没有 贡献 现代 人 类 线粒体 基因 库 
的 观点 (Ovchinnikov 5$, 2000). 

Oota 等 (1999) 从 我 国 山东 境内 YiXi 古 址 出 
土 的 2 000 多 年 前 的 牙齿 和 皮 骼 标本 中 提取 出 并 测 
XE T mtDNA D- FRR, HUA YiXi 人 与 现代 亚 
洲 人 和 环 太 平 洋 沿线 人 群 的 比较 ， 发 现 古 YiXi 人 
群 的 核 苷 酸 遗 传 多 样 性 与 现代 人 群 比较 类 似 ， 并 且 
与 报道 的 台湾 汉族 人 (Hora 等 ，1996) 关系 最 为 
fuk. SoH A (Kolman €, 1996). 日 本 本 岛 
人 、 南 朝鲜 人 (Horai 等 ，1996) 的 关系 比 其 与 日 
本 的 阿 伊 努 人 (Amo) 和 琉球 群岛 人 (Ryukyu) 以 
及 阿 仇 努 人 和 琉球 群岛 人 的 祖先 Jomon Yayoi 人 
的 关系 更 近 。 对 来 自 700 多 年 前 的 庶 里 斯 农场 
(Norris farms) 古 莫 中 印第安 人 骨骼 提取 的 mtDNA 
分 析 发 现 ， 除 含有 现代 印第安 人 中 普遍 存在 的 4 种 
PERRA, B, CHDI. 还 存在 一 些 其 他 来 
源 于 亚洲 的 mDNA 单 倍 型 ， 而 且 群 体 扩张 模拟 表 
8] 人 和 群 向 美洲 迁移 可 能 发 生 在 约 距 今 23000 ~ 
37 000 年 前 的 一 次 人 群 迁 移 ， 随 后 海平 面 升 高 阻止 
了 人 和 群 从 亚洲 向 美洲 的 进一步 迁移 . 迁 人 北美 的 人 
群 后 来 向 南美 发 生 迁 移 (Stone 等 ,1998)。Stone 等 
(1998) 的 这 种 结果 不 支持 以 前 的 美洲 经 历 3 次 或 多 
次 人 群 迁移 事件 的 推测 (Horai 等 ,1993; Wallace 等 ， 
1995), 而 与 Bonatto 等 (1997a.1997b) 的 推测 结果 较 
为 相符 ， 古 老 DNA 揭示 的 结果 与 根据 现代 人 和 群 研 
窒 得 出 的 结果 有 差异 ， 在 近期 欧洲 人 的 工作 中 也 有 
报道 (Torroni 等 ,1998; Lzagirre 等 ,1999)。 对 来 自 4 
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个 史前 巴 斯 克 人 (Basque) 遗址 中 121 个 个 体 的 牙 
齿 标本 提取 的 mtDNA 进行 的 分 析 并 未 发 现 可 作为 
在 欧洲 西南 部 发 生 的 旧 石 器 时 期 群体 扩张 标记 的 单 
TRE BY AS BE V ( Torroni & , 1998) ,这 与 Torroni 等 (1998) 
根据 欧 亚 大 陆 人 群 中 类 群 Y 的 分 布 情 况 推测 的 在 
欧洲 西南 部 发 生 的 旧 石 器 时 期 群体 扩张 将 该 mtD- 
NA 单 倍 型 带 入 了 中 欧 和 北欧 的 说 法 不 一 致 。 

古老 DNA 在 提取 、 扩 增 过 程 中 存在 的 一 系列 
难题 限制 了 它 的 广泛 应 用 。 来 自 外 源 DNA 的 污染 
是 一 个 主要 的 难题 ， 通 过 多 次 独立 地 对 同一 样品 、 
同一 标本 的 不 同 部 位 取样 提取 DNA 进行 测定 ， 可 
减少 外 源 DNA 污染 造成 的 碱 基 误 读 (Krings 等 ， 
1997 ,1999; Stone 等 ,1998), 且 操作 最 好 应 在 不 同 实 
验 室 独立 进行 (Handt 等 ，1996)。 但 有 时 由 于 材 
料 的 限制 ， 这 也 并 非 完 全 可 行 。 古老 DNA 的 另外 
一 个 难题 是 在 扩 增 过 程 中 会 出 现 非特 异性 扩 增 条 
JB. 在 直接 测序 过 程 中 会 出 现 序 列 蜡 质 性 的 现象 
(Handt 等 ,1996; Lzagirre 等 ,1999)。 所 以 、 即 使 得 
到 扩 增 产物 、DNA 序列 也 不 是 都 可 以 准确 地 测定 
出 的 (Handt 等 ，1996)。 对 新 的 提取 方法 和 技术 
的 改进 将 可 能 改善 这 一 状况 、 如 最 近 Nasidze 等 
(1999) 就 如 何 从 古老 骨骼 ,牙齿 标本 中 扩 增 的 DNA 
小 片段 (100 ~ 200 bp) 构建 出 一 个 较 长 的 片段 
(500 ~ 600 bp) 提出 的 重组 PCR 方法 就 是 一 个 较 好 
的 例子 - 另外 ， 对 来 自 同 一 遗址 中 其 他 动物 骨骼 标 
本 中 DNA 的 成 功 提取 也 为 衡量 从 人 和 骨骼 中 所 提取 
的 DNA 的 真实 性 提供 佐证 。 因 为 能 从 其 他 动物 骨 
骼 标本 中 提取 出 DNA 就 更 能 表明 该 遗址 适合 古老 
DNA 的 保存 (Cooper, 1997); 对 扩 增 片段 的 数量 、 
质量 .可 重复 性 和 系统 发 育 分 析 也 可 为 提取 的 DNA 
是 否 是 真实 的 古老 DNA 提供 间接 证 据 。 


6 关于 线粒体 进化 速率 和 重组 的 争论 


6.1 线粒体 进化 速率 

目前 广泛 使 用 的 线粒体 DNA D - 环 突变 速率 
KARA A AH (phylogenetic estimation) 估算 
的 ， 依 据 的 前 提 是 人 和 大 猩猩 分 歧 在 400 ~ 500 77 
年 前 ， 然 后 通过 比较 人 和 大 猩猩 序列 间 的 核 苷 酸 差 
异 数 ， 进 而 估算 出 进化 速率 。 由 这 种 方式 推测 的 速 
率 约 为 每 百 万 年 变异 0.113 ~ 0.33 位 点 (Vigilant 
等 .1991; Ward 等 ,1991;Soodyall 等 ,1996; Foster 等 ， 
1996). 
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个 世代 事件 的 mtDNA 控制 区 610 碱 基 的 序列 后 发 
现 ， 由 这 种 方式 推算 出 的 进化 速率 远 比 系统 发 育 推 
算 的 结果 高 ， 大 约 每 百 万 年 2.5 位 点 。Howell 等 
(1996) 对 LHON (Leber hereditary optic neuropathy ) 
家 系 的 研究 也 曾 得 出 相似 的 结果 (2 位 点 / 百 万 
年 )。 然 而 ， 对 33 个 瑞典 家 系 的 类 似 研究 工作 不 支 
Tf Parson 等 的 观点 (Jazin 等 ，1998)。 在 综合 已 发 
表 的 相关 数据 和 其 他 报道 的 一 些 显 示 线 粒 体 异 质 性 
的 资料 后 得 出 的 速率 虽 比 先前 估算 的 速率 慢 一 些 ， 
但 仍然 比 系统 发 育 的 结果 快 5 ~ 10 fii (Gibbons, 
1998)。 由 于 目前 所 做 的 这 方面 研究 较 少 ， 存 在 的 
统计 误差 可 能 是 这 两 种 不 同 研 究 方法 结果 差异 的 一 
个 原因 。 当 样本 数 增 大 时 ， 两 种 方法 估算 结果 的 差 
蜡 会 消失 (Gibbons，1998)。 另 外 一 种 原因 可 能 是 
源 于 其 中 的 热点 突变 (hot spot)， 事 实 上 ， 在 Par- 
son (1997) 和 Howell 等 (1996) 的 研究 中 ， 几 
乎 所 有 的 突变 都 发 生 在 热点 位 置 上 。 由 于 热点 位 置 
在 成 于 上 万 年 内 可 能 会 发 生 几 次 回复 突变 ， 所 以 一 
个 长 时 间 段 估算 的 突变 速率 可 能 会 低估 突变 发 生 情 
况 。 另 外 ,， 因 mDNA D - 环 含 有 其 复制 和 起 始 序 
列 、 和 任何 可 以 于 预 这 种 功能 的 突变 都 会 造成 对 
mtDNA D - 环 的 选择 压力 ， 从 而 降低 了 表面 上 观察 
到 的 突变 数 (Parsons 等 ，1997)， 这 世 可 能 是 导致 
两 者 差异 的 又 一 个 原因 之 一 。 

这 种 谱系 法 (genealogical estimation) 估算 的 
速率 之 所 以 在 发 表 后 引起 极 大 的 争论 ， 是 因为 使 用 
这 种 分 子 速 率 假设 ,现代 人 类 非洲 起 源 、 扩 散 迁 移 
等 只 是 几 千 年 内 的 事件 、 而 非 以 前 所 推测 的 10 ~ 
20 万 年 前 。 由 于 系统 发 育 法 和 谱系 法 得 出 的 速率 
的 时 间 跨 度 不 同 ， 这 也 在 某 种 程度 上 提示 我 们 这 两 
种 速率 本 质 上 并 不 矛盾 ， 只 是 在 使 用 时 依据 不 同 的 
时 间 跨 度 而 作 相 应 的 选择 。 但 是 ， 如 何 选择 不 同 的 
速率 却 是 一 个 问题 ， 尤 其 是 在 考虑 近期 群体 事件 ， 
如 酌 洲 人 群 、 太 平 洋 岛 屿 人 和 群 和 美洲 人 和 群 等 的 迁移 
扩张 。 来 自 和 遗传 学 的 证 据 认 为 人 类 向 欧洲 扩张 约 发 
生 在 距 今 4~5 万 年 前 ,但 实际 上 这 也 可 能 发 生 在 距 
今 1~2 万 年 的 旧 石 器 时 期 (Torroni 等 ,1998)。mtD- 
NA 分 析 推 测 美 洲 人 群 的 一 次 迁移 发 生 在 34 000 年 
前 ， 而 现今 发 现 的 最 古老 无 争议 的 考古 记录 却 表明 
美洲 人 群 约 在 12 500 年 前 发 生 迁 移 ， 重 新 估算 
mtDNA 的 速率 可 以 减 小 这 两 种 推 铀 时 间 之 间 的 差 
dg. 依据 0.33 位 点 / 百 万 年 的 系统 发 育 速 率 
(Ward 等 ，1991)， 我 们 推算 出 中 国民 族人 群 南北 
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群体 分 歧 时 间 约 距 今 50 000 ~ 60 000 年 前 ， 近期 对 
中 国民 族人 人 群 的 染色体 标记 的 工作 也 得 到 相似 
的 分 歧 年 代 (Su 等 ，1999)， 而 采用 这 种 高 的 谱系 
进化 速率 ,南北 人 群 的 分 歧 时 间 约 在 6 000 ~ 10 000 
年 前 ， 比 较 接 近 南 北 群体 分 群 现 象 在 新 石器 时 代 就 
已 存在 的 报道 (GKE, 1988). 我们 很 礁 说 清 这 
两 种 差异 很 大 的 分 歧 年 代 哪 个 更 合理 。 
6.2 线粒体 重组 

认为 人 类 子 代 的 mDNA 只 来 自 卵 细胞 ， 即 母 
系 遗 传 ， 缺 乏 重组 的 观点 最 早 见 于 Giles % (1980) 
的 报道 ， 后 来 研究 工作 表明 精子 线粒体 也 能 进入 卵 
细胞 (Shitara 等 ，1998)， 然 后 通过 一 种 话 素 化 机 
制 降解 〈ubiquitin-dependent mechanism )。 然 而 ， 
近期 的 工作 推测 表明 进入 卵细胞 的 精子 mtDNA 可 
和 卵细胞 mtDNA 发 生 重 组 (Hagelberg $, 1999; 
Eyre-Walker 等 ,1999; Awadalla 等 ,1999)。 由 于 一 
次 重组 就 可 在 线粒体 基因 组 中 插入 或 消除 碱 基 的 多 
重 变化 ， 这 对 于 所 谓 的 母系 遗传 、 进 化 速率 恒定 和 
人 类 非洲 起 源 的 假定 无 疑 是 一 个 致命 的 打击 ， 这 种 
重组 现象 也 可 解释 细胞 中 存在 的 mtDNA 异 质 性 。 

miDNA 存在 重组 的 观点 由 Hagelberg 等 (19991} 
和 Eyre-Walker 4r (1999) 几乎 同时 独立 地 提出 。 在 
测定 分 析 了 西部 太平 洋 岛屿 上 的 452 个 土著 居民 的 
mtDNA D - 环 高 变 区 序列 后 发 现 , Nguna 小 岛 人 群 
中 存在 高 频率 分 布 的 16 076 位 点 突变 ， 而 这 种 突 
变 在 其 他 人 群 中 极其 稀少 。 另 外 ，16 076 突变 在 反 
映 该 地 区 人 群 迁移 历史 的 3 种 主要 单 倍 型 类 群 
(Sykes 等 , 1995) 都 存在 。 系统 发 育 分 析 显 示 
16 076 位 点 突变 来 自 一 个 分 离 的 mtDNA HAR. H 
于 在 一 个 隔离 的 地 理 区 域 中 稀少 突变 不 太 可 能 多 次 
或 独立 发 生 ， 来自 父 系 mDNA 的 渗 漏 和 随后 发 生 
的 重组 作用 可 以 较 好 地 解释 这 种 突变 的 产生 ， 随 后 
通过 相同 的 机 制 将 这 种 突变 传 给 了 另外 的 两 个 世系 
(Hagelberg $, 1999), Eyre-Walker 5 (1999 ) 考虑 
mtDNA 上 通常 被 称 为 是 高 变 位 点 的 同一 位 置 上 的 
多 重 碱 基 变 化 。 在 对 29 个 人 的 线粒体 编码 基因 序 
列 的 同 义 突变 位 点 构建 的 系统 树 中 ， 包 含 了 32 个 
系统 发 育 信息 位 点 和 22 个 同 质 性 位 点 《homeo- 
plasy ， 即 平行 进化 位 点 和 回复 突变 位 点 )。 如 果 排 
除 存在 突变 热点 和 发 生 重组 的 可 能 性 ， 仅 考虑 到 碱 
基 组 成 的 偏爱 性 (base composition bias) 是 无 法 解 
释 这 种 高 度 的 同 质 性 现象 ， 而 且 ， 在 这 些 数据 中 不 
存在 突变 热点 ， 所 以 mDNA 重组 是 最 有 力 的 解释 。 


Hagelberg 等 (1999) 和 Eyre-Walker 等 (1999 ) 的 
结果 在 发 表 后 引起 了 很 大 的 争论 。Arctander 等 
(1999) 指出 Eyre-Walker 等 (1999) 的 结果 可 能 是 
由 于 分 析 错 误 造 成 的 ， 因 为 在 他 们 构 树 算法 中 最 基 
本 的 原则 是 树 的 节点 部 位 (node) 假定 的 祖先 
型 都 绝 灭 了 ， 这 对 近期 起 源 的 现代 人 类 群体 来 说 并 
非 是 一 个 有 效 的 假定 ， 可 能 存在 的 较 分 析 中 的 单 倍 
型 更 古老 的 单 倍 型 将 会 减少 他 们 推断 出 的 同 质 性 位 
点 个 数 。 所 以 ， 对 于 mDNA 是 否 重组 需 更 人 台 适 的 
分 析 工 具 来 分 析 目 前 庞大 的 序列 数据 。 男 外、 重组 
会 破坏 单 倍 型 类 群 (haplogroup) 中 突变 的 连锁 关 
系 。Merriwether (1999) 在 分 析 了 376 个 美洲 印 
BEA. 695 个 欧洲 人 和 Hagelberg 等 (1999) 报 
道 的 41 个 Nguna 人 的 mtDNA 数据 中 所 有 对 可 变 位 
点 的 连锁 不 平衡 关系 , 发现 99% H Nguna A, 
96% 的 美洲 印第安 人 和 93% YHA CP BO E RP fr 
点 表现 为 完全 连锁 或 不 连锁 ， 并 且 大 多 数 不 完 全 连 
锁 的 位 点 都 是 一 般 认 为 的 突变 热点 ， 因 此 ，16 076 
个 位 点 变异 产生 的 一 种 可 能 的 解释 是 Nguna 人 特有 
的 高 变异 位 点 ， 或 者 是 系统 测序 误差 造成 。 然 而 ， 
最 近 Awadalla 等 (1999) 对 人 和 大 猩猩 mDNA FF 
列 的 连锁 不 平衡 分 析 结 果 还 是 支持 mDNA 存在 重 
组 的 推测 ， 但 在 今年 6 月 《Sciencey 杂 志 上 (Science， 
Vol.288,16 June 2000), 有 4 个 不 同 的 实验 室 分 别 
对 Awadalla 4E (1999) 使 用 的 数据 、 分 析 方 法 和 
结果 可 靠 性 提出 了 质疑 。 

来 自 父 系 和 和 母系 mDNA 的 重组 给 使 用 线粒体 
标记 所 作 的 系统 发 育 分 析 及 其 在 群体 遗传 方面 的 研 
究 结 果 打 上 了 问号 ， 同 时 也 给 依据 古老 DNA 探讨 
人 类 祖先 起 源 问题 带 来 困惑 。 由 于 重组 可 导致 不 同 
mtDNA 世系 的 混 台 ,在 一 个 长 的 时 期 内 群体 中 的 
DNA 可 能 会 趋 于 同 源 ， 如 果 人 类 祖先 中 存在 重组 ， 
过 去 的 mtDNA 序列 会 较 现今 的 表现 出 更 大 的 多 样 
性 ,两 者 之 间 也 会 有 更 大 的 差异 。Krings 等 (1997， 
1999) 和 Ovchinnikoy 5€ (2000) 证 实 尼 安 德 特 人 
的 mDNA 序列 非常 独特 ， 因 而 认为 它 不 是 现代 人 
类 的 一 个 可 能 的 祖先 。 但 若 mtDNA 存在 重组 ， 尼 
安 德 特 人 与 现代 人 的 关系 可 能 就 会 比 它 的 序列 所 揭 
示 的 更 近 ， 目前 比较 公认 的 现代 人 类 非洲 起 源 说 也 
可 能 不 是 那么 一 回 事 。 在 未 弄 清 mtDNA BARE 
的 频率 之 前 ， 很 难说 清 这 对 以 前 基于 mtDNA 母系 
遗传 和 缺乏 重组 假设 的 研究 结果 会 产生 多 大 影响 
(Strauss, 1999), 
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现代 人 类 进化 起 源 由 于 是 一 个 较 近 时 期 发 生 的 
事件 ,缺乏 来 自考 古 和 化 石 方面 的 较为 翔实 的 证 
据 ， 频 繁 的 人 群 迁移 和 基因 融合 使 得 这 个 问题 尤为 
复杂 。 来 自 多 方面 的 遗传 学 证 据 的 综合 分 析 ， 更 好 
的 数学 统计 模型 的 建立 以 及 对 古老 人 群 的 DNA 的 
分 析 将 能 更 真实 地 揭示 现代 人 群起 源 和 迁移 事件 。 
对 于 mDNA 是 否 重 组 、 进 化 速率 到 底 有 多 大 ， 我 
们 需 更 多 的 证 据 来 推断 和 证 实 。 就 目前 而 言 ， 由 于 
mtDNA 重组 的 推测 仅 基 于 一 些 数据 的 数学 分 析 ， 
在 体内 是 否 存 在 这 种 现象 ， 尚 未 见 有 实验 观测 报 
道 。 在 现 阶段 草率 地 声称 因 mtDNA 有 重组 的 可 能 ， 


而 否定 以 往 基 于 mtDNA 的 工作 ， 显 然 是 过 于 轻率 
的 做 法 。 而 且 ， 目 前 各 大 洲 人 群 中 的 mtDNA 的 分 
析 工 作 ， 较 好 地 揭示 了 人 和 群 的 迁移 和 流动 情况 ， 同 
时 也 得 到 Y 染色 体 标 记 以 及 一 些 考 古方 面 数据 的 
支持 ， 所 以 mtDNA 在 人 类 群体 遗传 研究 中 仍然 是 
一 个 好 的 标记 。 由 于 mtDNA 随 着 年 龄 的 增长 会 积 
累 一 些 自身 的 、 非 遗传 性 突变 ， 来 自 不 同年 龄 段 人 
的 mtDNA 分 析 工 作 可 能 会 存在 一 些 差异 ,但 这 些 
不 会 影响 mtDNA. 所 揭示 的 主体 轮廓 。 


致 H 本 实验 室 卡 上 峻 峰 博 士 、 吕 雪 梅 清 士 和 最 龙 
先生 在 本 文 初稿 完成 后 提出 很 多 有 益 的 修改 建议 ， 
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MITOCHONDRIAL DNA AND HUMAN EVOLUTION 
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Abstract; Owing to its high evolution rate. lack of re- 
mtDNA has 


been extensively used in unraveling the genealogical 


combination and maternal inheritance, 


history of our species. By means of restriction enzyme 
analysis of the whole sequence and direct sequencing of 
the control region, mtDNA has shed light on the prove- 
nance of modern human, estimation of past population 
size and date of expansion event, migration and expan- 


sion patierns at a continental level, as well as the mi- 


crodifferentiaton and demugraphic history of single pop- 
ulation. In this paper, we reviewed the recent ad- 
vances of mtDNA studies of the world populations, the 
improvement of the mathematics model, the congruity 
and discrepancy between mtDNA and nuclear data, the 
co-evolution between mtDNA and language, ancient 
DNA. as well as the arguments about the special genet- 


ic characteristics of this genetic marker. 
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